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Resumen

La osteogénesis imperfecta, también conocida como “Enfermedad de los huesos de cristal”, es una
patologia de origen hereditario y poco frecuente, perteneciente al grupo de las displasias
esqueléticas.

Esta patologia de origen genétic, pertenece al grupo de las displasias 6seas, con mayor incidencia
en mujeres, la osteogénesis imperfecta tipo Il, de la que tratamos en nuestro caso, viene a
desarrollarse en la nifiez, pasando desapercibida en el embarazo y nacimiento, cuando el nifio
intenta realizar alguna actividad y llega a sufrir fracturas que necesitan ser intervenida
quirdrgicamente cuenta con antecedentes de maultiples fracturas que necesitaron en su momento
una correccion quirargica desde su nifiez , lo que no le permite llevar una vida normal, por esta
razon el paciente desarrolla conductas inadecuadas que necesitan ayuda profesional.

El caso que presentamos tiene como objetivo describir la atencion de enfermeria en un paciente
con diagndstico de osteogénesis imperfecta basado en la teoria de Dorothea Orem. Siendo la
metodologia de tipo descriptiva y analitica, porque se observa, detalla y analiza los datos clinicos
mas relevantes. Relacionando a la teoria de autocuidado de Dorothea Orem y como personal de
salud se realizd los respectivos cuidados y se orientd a la familia que se encarga de su cuidado
diario.

Palabras claves: Osteogénesis imperfecta; Complicaciones; Cuidados de enfermeria.

Abstract

Osteogenesis imperfecta, also known as "Glass bone disease"”, is a rare pathology of hereditary
origin, belonging to the group of skeletal dysplasias.

This pathology of genetic origin belongs to the group of bone dysplasias, with a higher incidence
in women. Type Il osteogenesis imperfecta, which we are dealing with in our case, develops in
childhood, going unnoticed during pregnancy and birth, when the child tries to carry out some
activity and comes to suffer fractures that need to be surgically intervened, has a history of multiple
fractures that required surgical correction at the time since childhood, which does not allow him to
lead a normal life, for this reason the patient develops inappropriate behaviors that need

professional help.
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The case that we present aims to describe nursing care in a patient diagnosed with osteogenesis
imperfecta based on Dorothea Orem's theory. The methodology is descriptive and analytical,
because the most relevant clinical data is observed, detailed and analyzed. Relating to Dorothea
Orem’s self-care theory and how health personnel carried out the respective care and the family
that is in charge of their daily care was oriented.

Keywords: Osteogenesis imperfecta; complications; Nursing care.

Resumo

A osteogénese imperfeita, também conhecida como "doenca do o0sso de vidro", é uma patologia
rara de origem hereditaria, pertencente ao grupo das displasias esqueléticas.

Esta patologia de origem genética pertence ao grupo das displasias 6sseas, com maior incidéncia
nas mulheres. realiza alguma atividade e vem a sofrer fraturas que precisam ser intervencionadas
cirurgicamente, tem histdrico de fraturas multiplas que necessitaram de correcao cirdrgica na época
desde a infancia, o que n&o Ihe permite levar uma vida normal, por isso o paciente evolui de forma
inadequada comportamentos que precisam de ajuda profissional.

O caso que apresentamos tem como objetivo descrever a assisténcia de enfermagem a uma paciente
diagnosticada com osteogénese imperfeita com base na teoria de Dorothea Orem. A metodologia
é descritiva e analitica, pois os dados clinicos mais relevantes sdo observados, detalhados e
analisados. Foi orientado sobre a teoria do autocuidado de Dorothea Orem e como o pessoal de
salde realizava os respectivos cuidados e a familia que se encarrega de seus cuidados diarios.

Palavras-chave: Osteogénese imperfeita; complicacdes; Cuidados de enfermagem.

Introduccion

La osteogénesis imperfecta es una enfermedad hereditaria y caracterizada por tener fragilidad 6sea
lo cual hace que con facilidad ocurra fractura en los huesos por un minimo esfuerzo, debido a esto
recibe el nombre de huesos de cristal, su nivel de gravedad es variable puesto que se pueden
presentar caracteristicas como esclerdtica azul, retraso del crecimiento, pérdida de la audicion,
anomalias dentales, deformidad 6sea Yy laxitud de los ligamentos. (Ralston & Gaston, 2020)
Segun un estudio realizado por la revista europea de endocrinologia nos da a conocer que: “Estas

mutaciones en varios genes pueden causar Ol, pero la condicién es mas comunmente causada por
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mutaciones de COLIA1 o COL1A2 dando como resultado la produccion de colageno que es
anormal o esta presente en cantidades reducidas” ( Ronit , Briem, & Roy, 2020). Es importante
aclarar que aun no existe un tratamiento que logre curar dicha enfermedad lo Unico que se puede
hacer por el momento es controlar para poder mejorar la calidad de vida de estas personas
(Castafieda , Yungan, Galarza, & Elvires, 2019).

En la clasificacion de la osteogénesis imperfecta encontramos los siguientes tipos: I, 11, 111, IV, V
y VI. Las de tipo | y IV se subdividen de acuerdo a la presencia o no, de dentina opalescente y el
tipo 1l se divide en tres subgrupos dependiendo de las caracteristicas radioldgicas. (Saldarriega,
Lizcano, & Ramirez, 2019)

Se considera que en la Ol se da 1 caso por cada 12.000 a 15.000 nacimientos en el pais del Ecuador
y se estima que 1 de cada 10.000 a 15.000 personas en el mundo la padece, lo que la ratifica como
una enfermedad rara. (Castafieda , Yungan, Galarza, & Elvires, 2019)

En una reciente investigacion de la revista cientifica, “Mundo de la investigacion y el
Conocimiento; nos da a conocer las complicaciones que se presentan a raiz de la Ol como lo
son: Problemas  pulmonares,  problemas  cardiacos, problemas  neuroldgicos,
coagulacion sanguinea anormal, talasemia, periodontitis, funcion gastrica, calculos renales,
impresion basilar (BI), audicion, vision, retraso en la sanacion, masa 6sea y deformidad dsea.
(Moreta , Revelo , Borja, & Vela, 2019)

Existen algunos pacientes con muy pocas fracturas y talla conservada y se presentan otros con
deformidades secundarias y marcada reducciéon de la talla, y un nimero considerable de fracturas.
Esto se debe a la mutacion genética que haya producido la enfermedad y en segundo lugar, con las
caracteristicas propias de cada individuo. (Serrano , Cammarata, Bricefio, & Hernandez, 2018).
Dentro de las complicaciones cuando se habla de fracturas en este caso se debe tratar lo mas pronto
posible esto va a requerir de personal capacitado y médicos tratantes aunque se ha observado que
la activacion de osteoclastos (denosumab), agentes anabolicos 0seos (teriparatide, romosozumab)
que disminuye el riesgo de fracturas (Abarca Barriga, Trubnykova, & Castro Mujica, 2021).

La terapia fisica juega un papel muy importante ya que a través de estas se trata de mantener la
funcién lo mas dptima posible en todas las etapas de vida del paciente. Asi también uno de los
ejercicios fisicos que es muy beneficioso para estos pacientes es la natacion. Se debe de hacer todo
lo que esté al alcance de nuestras manos para evitar alguna complicacién (Palenzuela Ramos,
Moreira Diaz, & Padron Alvarez, 2020)
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Las terapias fisicas deben ser personalizadas para cada uno de ellos debido al nivel de complejidad
que se encuentre asi como también una adecuada educacion a los cuidadores esto con la finalidad
de que se pueda disminuir una fractura por un mal movimiento, en caso que se dé una fractura
depende de la gravedad se la puede alinear, enyesar 0 en algunos casos recurrir a cirugia
ademas se recomienda el uso de colchones especiales para facilitar la movilidad del nifio en la
cama. (Moreta , Revelo, Borja , & Vela, Osteogenesis Imperfecta, 2019)

No se debe dejar a un lado el peso psicoldgico que puede abarcar tanto al paciente que esta llevando
esta enfermedad debido a que tiene que depender de alguien la mayor parte de su vida, sino también
del cuidador que tiene que estar siempre cubriendo las necesidades de la persona que esta a su
cuidado por eso es recomendable también poder turnarse en los cuidados que requiere ya que ha si
bajaremos los niveles de estrés al cual esta propenso un cuidador. (Cammarata, Ramos, & Da Silva,
2019)

Basandonos en la teoria del autocuidado de Dorothea Orem lo define como” la practica de
actividades que los individuos realizan a favor de si mismo para mantener la vida, la salud y el
bienestar” (Naranjo Y., 2019).Por lo que existen diferentes maneras de Ilamar lo que engloba el
autocuidado como tenemos a la agencia de cuidado dependiente, cuando una persona ayuda a otra
que depende de ella para que pueda llegar a satisfacer sus necesidades de cuidados y poder brindar
una mejor calidad de vida, en este caso el papel que juega enfermeria se va a enfocar en educar al
cuidador sobre los cuidados que debe tener con el paciente como lo es los movimientos que debe
realizar, sobre la higiene del paciente, los cambios de ropa incluso hasta con la nutricion del
paciente (Altamirano, De Maria, & Pose, 2019)

La importancia de esta investigacion se centra en el cuidado que se le debe dar al paciente que lleva
esta patologia educando tanto al familiar como al paciente de como sobrellevar la enfermedad para
no salir lesionado al minimo movimiento ya que sabemos que el paciente cuenta con lo que se
denomina huesos de cristal. (Solano, Jaramillo, Moreira, & Jacome, 2018)

El objetivo de esta investigacion es educar al familiar y paciente sobre los cuidados que debe llevar

basados en la teoria de Dorothea Orem.

Descripcion de caso clinico
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Paciente de 14 afios de edad, Ecuatoriano, nacido en el Canton Pasaje, residente del mismo, nacido
por parto normal eutdcico sin complicaciones, sin antecedentes familiares, a los 8 afio de edad es
diagnosticado de osteogenesis imperfecta tipo I, debido a las maltiples fracturas aproximadamente
8 de las 14 necesitaron ser intervenidas quirdrgicamente, desde el afio 2020 presente problemas de
conducta, tiene dificultad para adaptarse por ser impulsivo, problemético con los de su alrededor,
teniendo como resultado bajo rendimiento académico, por el cual el area de psicologia realiza
seguimiento para controlar este problema.

El dia 30 de octubre del 2021, sufre un accidente de transito junto a su padre donde sufre varias
fracturas: en pierna izquierda nivel del fémur, tibia y peroné, en el brazo derecho a nivel de clbito
y radio, donde fue intervenido quirurgicamente, manteniendo reposo absoluto, se le realiza
continuas visitas domiciliarias para control y curacion de heridas.

Luego de 4 meses de ser intervenido quirGrgicamente, se realiza una nueva visita domiciliaria,
donde se evidencia que el clavo intramedular se movid y se sali6 de la mufieca derecha, debido a
no mantener el debido cuidado de sus fracturas por su mala conducta y comportamiento.
Presentando parametros vitales: frecuencia respiratoria:101 pulsaciones por minuto, saturacion de
oxigeno: 97%, frecuencia respiratoria: 20 respiraciones por minuto, temperatura 36. 5c.

Al examen fisico: paciente encamado con deambulacion parcialmente limitada.

Cabeza normocéfalo, cabello distribuido uniformemente, no hay presencia de descamacion, pupilas
isocoricas, implantacién de cejas y pestafas.

Nariz: Tabique nasal simétrico, fosas nasales permeables y ligeramente himedas.

Boca: mucosa oral semihiimeda.

Oido: simétricos, conducto auditivo externo permeable sin presencia de secreciones. Cuello: movil,
no doloroso a los movimientos de flexion, extension, lateralizacion y rotacién, no ingurgitacién
yugular, no adenopatias.

Piel: Presencia de grandes malformaciones por cicatrices atroficas a causa de cirugias correctivas.
Miembros superiores: Dismetria, sin presencia de lesiones.

Térax: simétrico, campos pulmonares ventilados.
Abdomen: blando y depresible.

Miembros inferiores: Presencia de genu varo con intrarotacion femoral.

La evolucion clinica del paciente fue favorable; entre las actividades de enfermeria se ejecutaron;

la toma de signos vitales cuyos valores se encuentran dentro de los parametros normales, se realiza
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valoracion a través de la escala de Downton obteniendo una puntuacién de 3 que lo clasifica como
alto riesgo de sufrir caidas., para evaluar el riesgo de seguir desarrollando fracturas, se procede a
educar al paciente y al familiar la importancia de los cambios posturales y de mantener una
nutricion adecuada.

Con relacion al déficit de la teoria de Dorothea Orem donde se manifiesta que al momento de que
el ser humano no pueda cumplir las necesidades por su cuenta necesitara el apoyo de otra persona.
(Naranjo, Concepcion, & Rodriguez, 2017); al momento de emplear nuestra funcion como
enfermeras encontramos un conjunto de intervenciones o tratamientos que nos van a permitir la
movilidad del paciente sin provocar ningn percance con un mal movimiento; a través de la escala
de Dowton se determind que el riesgo de caidas es con puntuacion de 3 lo cual se interpreta como
un alto riesgo a caidas, para lo cual nos enfocamos tanto en el paciente como en su cuidador
interactuando con ellos cuales son las debidas precauciones que se debe tomar, en este caso el nifio
su manera de movilizarse es con la silla de ruedas por ende para pasarlo a otro lugar que este ya
sea para bafnarse dormir, etc.

Se necesita hacer movimientos con el nifio con un cuidado maximo ya que sus huesos son muy
fragiles, los movimientos deben ser lentos y metodicos, con apoyo del personal o en este caso del
cuidador siempre con dos personas, no se le debe aplicar presion o tratar de enderezar los
miembros afectados, sujetarlo con una mano en la nalga y piernas y la otra mano sujetar cuello,
cabeza, hombros con los dedos de la mano bien abiertos para proporcionar una base amplia de
soporte (nunca de las axilas, costillas, ) su ropa de vestir no debe ser apretada y se la debe
enrollar para poderla pasar nunca traccionar (Centeno & Atauje, 2021).

Su estado nutricional va a estar alterado en este caso estad pasando por un cuadro de obesidad por
lo cual es importante que lleve una dieta equilibrada que contenga calcio, fibra, vitamina D, siempre
el cuidador debe hacer compafiia durante la hora de la comida y se lo debe fomentar a la ingesta de
liquidos que sea necesaria. ( Borjas Santillan, y otros, 2018)

Debido al poco movimiento que tiene otro problema que nos abarca es el estrefiimiento lo que se
puede hacer es realizar movimientos circulares y suaves cada 4 horas, la nutricién va de la mano
en este punto asi mismo la ingesta de liquidos y el cuidador debe valorar si existe algin signo de
alarma. (Gimeno , Perez, Guardiola, & Cavero, 2017)

Para su ansiedad se estableci6 una relacion empatica enfermera - paciente explicando al cuidador

y a su padre la importancia que es generar una relacion afectiva para poder interpretar el estado
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emocional en el que se encuentra el paciente, se debe escuchar con atencion lo que nos quiere
manifestar, aceptar los sentimientos de la persona, fomentar la presencia en este caso del padre y
poder coordinar con psicologia para seguir el tratamiento adecuado. (Solano, Jaramillo, Moreira,
& Jacome, 2018)

Los resultados de las intervenciones realizadas fueron positivas ya que se evidencié una mejor
relacion entre cuidador y paciente y mayor facilidad para abordar las necesidades que este
presentaba. Se abordo al usuario de manera integral para comparar su estado de animo y aspecto
fisico al inicio y al final del seguimiento aplicado y se evidencié una mejoria en la relacion
afectiva y su entusiasmo por mejorar su calidad de vida en compafiia de sus familiares los cuales

recibieron educacion por parte del profesional de Enfermeria.

Discusion

La osteogénesis imperfecta es una enfermedad genética que afecta con mayor énfasis a los huesos
desencadenando una serie de complicaciones como lo mencionan en un estudio de la revista Jornal
de Pediatria que nos menciona que una de las complicaciones incluyen estatura baja, laxitud de los
ligamentos, esclerotica azul , dentinogénesis imperfecta y pérdida de la audicion. (Farias, y otros,
2022).

Otro estudio tomado de la revista nos dice que dicha enfermedad se enfoca méas en una falla en la
produccion de colageno, debido a algunas mutaciones que existen en los genes del colageno que
se encuentran ubicados en el brazo largo del cromosoma 17 y 7 por lo cual nos da a conocer que
existen 150 mutaciones que pueden dafiar estos genes y conducir a presentar una osteogénesis
imperfecta. (Ibafiez & Hodgson, 2021)

El caso que presentamos trata de un paciente con diagnostico de osteogénesis imperfecta, con
antecedentes de multiples fracturas que necesitaron correccion quirtrgica desde su nifiez, lo que
no le permite llevar una vida normal, por esta razén el paciente a desarrollar conductas inadecuadas
que necesitan ayuda profesional y como personal de salud se realiz6 los respectivos cuidados y se
oriento a la familia que se encarga de su cuidado diario. (Galindo Zavala, Nufiez Cuadros, & Diaz,
2020)

Esta patologia de origen genético y poco frecuente, pertenece al grupo de las displasias éseas, con
mayor incidencia en mujeres, la osteogénesis imperfecta tipo 1, de la que tratamos en nuestro caso,

viene a desarrollarse en la nifiez, pasando desapercibida en el embarazo y nacimiento, cuando el
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nifio intenta realizar alguna actividad y llega a sufrir fracturas que necesitan ser intervenida
quirdrgicamente. (Mejias & Salem, 2018)

Existen varios estudios donde se evidencia la estructura de esta patologia las cuales son 8 tipos de
osteogénesis imperfecta, la mayoria de los pacientes que padecen esta enfermedad son
asintomaticos, con peso, talla y un desarrollo cognitivo adecuado para su edad. (Jimena Alejandra
Bello Md, 2022)

A pesar de que la informacion sobre esta patologia y el papel que cumple enfermeria, en un estudio
de la revista scielo menciona algunos cuidados que serviran de mucha ayuda para la pronta mejoria
de los pacientes pediatricos que padecen esta patologia que como objetivo principal es que el
paciente se adapte a su entorno y que este sea seguro para evitar posibles fracturas, por otro lado el
orientar a las familias sobre el cuidado y las técnicas de manipulacion es de vital importancia ya
que esto evitara complicaciones como fracturas y deformaciones cronicas. (Ana Pilar Nso-Roca,
2022)

En este caso en particular es mas tedioso poder cumplir nuestro rol como enfermeria brindando
cuidados. Debemos enfocarnos en una parte que también es de importancia sobre la salud mental
del paciente ya que depender de otra persona para realizar su vida cotidiana no salir de casa y
sumarle el abandono de uno de sus progenitores en este caso su madre va aumentar sus niveles de
stress y ansiedad e incluso depresion por este motivo son los cambios de humor, sus pensamientos
suicidas, tristeza es muy importante la ayuda de un especialista en el tema en este caso un psicélogo
que puede darle seguimientos y evitar que traiga posibles complicaciones, recalcando que el
personal de enfermeria debe entablar una buena relacién con el paciente para que se sienta en
confianzay seguro de poder expresar todo lo que esta pasando, una vez obtenida una buena relacion
con el paciente se le debe comunicar al familiar sobre lo importante que es tener una buena
comunicacion y un buen apego con el paciente, un estudio dado por la revista de Psicologia Clinica
con Nifios y Adolescentes nos da a relucir que la presencia de problemas psicoldgicos en estos
adolescentes puede afectar negativamente a la evolucién de la enfermedad. (Trejo, Valero, Casafia,
Perez, & Montoya, 2018).

No obstante, no debemos olvidar al cuidador que puede ser un familiar o una persona anexa al
paciente, su rol es de suma importancia por lo tanto debe prevalecer su salud mental ya que cabe
mencionar que si el cuidador se siente exhausto o estresado no podra brindar los cuidados

adecuados por lo cual se recomienda que minimo sean dos personas que ayuden con el cuidado
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para lograr turnarse y asi bajar la carga de estrés que conlleva estar pendiente de cumplir las

necesidades del paciente. (Prevencion y diagndstico precoz de osteoporosis infantil: ¢estamos

haciendo lo correcto?, 2018)

Conclusion

Por medio de este trabajo investigativo se concluye que el problema de la osteogénesis
imperfecta se debe a la falta de conocimiento del familiar o cuidador sobre los cuidados
que se le debe de brindar al paciente ya que como se ha mencionado requieren de
cuidados muy rigurosos al momento de realizar algin movimiento para evitar fracturas
en el paciente y de esta manera el cuidador pueda brindar los cuidados correctos como
solucion para atender al usuario de manera correcta.

Luego de la valoracion de enfermeria se puede manifestar que la existencia de
correlaciones encontradas en el modelo de Dorothea Orem; se pudo demostrar la eficacia
de educar correctamente al familiar y cuidador sobre como lidiar con la enfermedad,;
determinando las intervenciones adecuadas como manera correcta de movilizar al
paciente, entablar una buena relacion donde se brinde confianza para sobrellevar la
ansiedad, llevar una dieta equilibrada, entre otros lo cual ayuda a disminuir el riesgo del
paciente de sufrir fracturas, episodios de ansiedad y enfermedades que tengan

relacion con la alimentacion y asi logramos que el individuo mejore su calidad de vida.
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